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Introducdo: A Sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) é uma doenca genética rara que
modifica o padré@o de crescimento de alguns 6rgéos do corpo humano. As causas S0 transmissao
familiar (15% dos casos) ou alteragbes epigenéticas esporadicas (85% dos casos). Os
acometimentos principais s80 macrossomia, macroglossia, hemihiperplasia e hipoglicemia
Descricdo de caso: ALM, sexo masculino, 1 ano e 2 meses. Nascido de parto normal, atermo (40
semanas), pesando 29959 e medindo 49cm, com perimetro cefalico de 34cm. APGAR: 5/9. Sem
infeccdo congénita nem intercorréncias. Apresentou andxia moderada, precisando de intubagéo
por 2hrs. No pré-natal, foram realizadas 7 consultas, sem referéncia de anormalidades. M&e com
31 anos, nega tabagismo, etilismo ou drogas. N&o ha consanguinidade parental. O paciente tem
um tio de 1° grau com doenca genética ndo especificada. A consulta pediédtrica constatou
perimetro cefdlico de 46,5cm, macroglossia, palato ogival, auscultas pulmonar e cardiacas
normais e membros sem deformidades. O exame CGH Array solicitado teve resultado
inconclusivo. A consulta fonoaudiolégica evidenciou labios abertos e hipotonicos, lingua
protruida e hipoténica, disfagia, reflexo de GAG exacerbado, respiracdo oronasal e sensibilidade
hiperreativa da lingua e do palato duro. Discussdo: Durante o pré-natal, os achados relacionados
com a SBW podem ser detectados na ecografia feta e através de bidopsia de vilosidades
coribnicas ou amniocentese, avaliando possivel desregulacdo de genes na regido cromossomal
11P15.5. Contudo, no caso descrito, apesar do nimero satisfatério de consultas no pré-natal,
nenhuma anomalia citogenética foi identificada. Outrossim, o exame CGH Array, que permite
investigar milhares de sequéncias gendmicas para detectar alteracdes epigenéticas, nao
apresentou resultado relevante para o diagndstico. Conclusdo: Ressalta-se a importancia do
exame fisico completo como fundamental junto a histéria clinica para um diagndstico correto,
principalmente em um contexto em que outros meios que deveriam auxiliar 0 processo de
investigagcdo ndo sao conclusivos.
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